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서 론
근긴장디스트로피(myotonic dystrophy)는 성인에
게 발생하는 근디스트로피(muscular dystrophy) 중
가장 흔하다. 제 1형의 경우 dystrophia myotonica
protein kinase (DMPK) 유전자에 위치한 cytosine-
thymine-guanine (CTG) 삼염기 반복구조의 증폭으
로 발생하며, CTG 증폭의 불안정성으로 유전형과 표
한국인 성인발생 및 후기발생 근긴장디스트로피
제 1형 환자의 임상 특성
연세대학교 의과대학 재활의학교실 및 근육병재활연구소
김현정∙김대현∙박윤길
– Abstract –
Clinical Characteristics of the Korean Patients with Adult 
Onset and Late Onset Myotonic Dystrophy Type 1
Hyun Jung Kim, M.D., Dae Hyun Kim, M.D., Yoon Ghil Park, M.D. 
Department of Rehabilitation Medicine and Rehabilitation Institute of Neuromuscular Disease, 
Yonsei University College of Medicine
Objectives: To investigate the clinical characteristics and complications of Korean patients with myotonic
dystrophy type 1 (DM1).
Method: The medical records of 65 DM1 patients were reviewed retrospectively. We assessed the rela-
tionship between the age of onset, muscular impairment rating scale (MIRS) and complications of the
DM1 with the number of cytosine-thymine-guanine (CTG) repeats.
Results: The mean age of onset was 30.5 ± 10.3 years and the mean disease duration until diagnosis was
6.1 ± 6.0 years. The age of onset was inversely correlated to the number of CTG repeats (P = 0.034). For
the systemic complications, 20 of 55 patients (36.4%) had arrhythmia, 18 of 49 patients (36.7%) needed
ventilator support, 4 of 52 (7.7%) had diabetes mellitus and 19 of 35 (54.3%) had cataracts. The differ-
ence between the number of CTG repeats of patients with these complications and that of patients without
complications was not significant.
Conclusion: Regular follow-ups of electrocardiogram, pulmonary function test, blood sugar test and ocu-
lar examination is recommended for the patients with DM1.  
Key Words: myotonic dystrophy, complication, CTG repeats
현형의 폭넓은 변화를 가진다. 다양한 신체 조직 내에
서 CTG 증폭에 따른 단백질 발현 변화로 인한 다계통
기관의 장애를 특징으로 한다. 근골격계에 이환하여 안
면근육, 흉쇄유돌근 등의 위축으로 인한 긴 얼굴, 안검
하수, 심한 측두의 함몰 등과 사지 원위부 근육 위축
등의 소견을 유발한다.1 그 외에도 심장근, 내분비계,
안구 등의 다계통 장애2를 초래하여 심부정맥, 고환위축
과 조기 탈모, 비정상적 인슐린 분비 및 백내장을 보이
고, 식도, 대장 등의 평활근을 침범하여, 연하곤란, 조
음 장애, 변비 등을 일으키고, 자궁근의 침범으로 인한
습관성 유산, 월경 불순, 불임 등을 유발시킨다. 최근
연구에 따르면 우울증3과 지방간4 등의 질병도 타 질환
에 비해 높은 것으로 보고 되고 있다. 임상적으로 유의
한 증상 발생 당시 첫 증상은 주로 근골격계 증상이나
환자 개인별로 차이가 있으며, 다른 신체기관의 합병증
으로 인해 다른 질환으로 오인하여 진단 및 치료 시기
가 늦어지기도 한다. 근긴장디스트로피 환자의 수명은
정상인에 비해 짧으며,5,6 사망 원인으로는 심폐질환이
주를 이루며,7 발생시기가 빠르거나 근위약이 심한 환자
의 경우 사망률이 증가한다고 알려져 있다.
최 등은 한국인 근긴장디스트로피 환자에서 CTG 반
복수가 증가할수록 근육 장애(muscular impair-
ment)로 인한 증상이 심하며, 첫 증상 발생 연령이 낮
다고 발표하였다.8 근긴장디스트로피 환자의 임상 양상
및 동반하는 합병증에 대하여 계통별로 각각 많은 연구
가 이루어지고 있지만 아직까지 근긴장디스트로피 환자
에서 다계통 기관에 대한 전반적인 임상 양상에 대해
국내에서 정확히 보고된 바는 없는 실정이다. 이에 본
연구에서는 성인발생(adult onset) 및 후기발생(late
onset) 근긴장디스트로피 제 1형 환자에서 다계통 기관
의 장애 중 객관적 검사로 확인 가능한 합병증의 발생
여부를 조사하여 국내 성인발생 및 후기발생 근긴장디
스트로피 제 1형 환자의 임상적 특성을 분석하고자 하
였으며, 추가로 CTG 반복수와 근육이환에 따른 기능
적 저하의 정도, 임상적으로 유의한 증상 발생 연령과
의 상관관계에 대해 조사하고, 다계통 기관 합병증 중
CTG 반복수와 관련을 보이는 합병증이 있는지 여부에
대해 확인하고자 하였다.
연구대상 및 방법
1. 연구 대상
1999년 1월부터 2012년 2월까지 본원 외래에 내원
하여 유전자 검사로 근긴장디스트로피 제 1형을 진단받
은 환자 65명을 대상으로 후향적으로 진료기록을 검토
하였다.
2. 연구 방법
CTG 반복수는 환자의 말초혈액에서 DNA를 추출하
여 biotin-(CTG)10probe로 PCR-Southern 분석을
시행하여 계산하였으며, CTG 반복수가 50 이상일 때
근긴장디스트로피로 진단하였다.9 환자의 가장 최근의
근력평가 결과를 기준으로 muscular impairment
rating scale (MIRS)에 따라 전체 환자를 각각 5등급
으로 나누었다.10 1등급은 근력 약화가 없는 경우, 2등
급은 미약한 근력 약화의 증후(myotonia, jaw and
temporal wasting, facial weakness, neck flexor
weakness, ptosis, nasal speech, no distal weak-
ness except isolated digit flexor weakness)가 있
는 경우, 3등급은 원위부 근력약화(no proximal
weakness except isolated elbow extensor weak-
ness)가 있는 경우, 4등급은 경도 또는 중등도의 근위
부 근력약화가 있는 경우, 5등급은 중증의 근위부 근력
약화가 있는 경우로 보았다. 합병증은 심혈관계, 호흡
기계, 내분비계, 안과적 합병증으로 나누어 각각을 조
사하였다. 심혈관계 합병증은 심전도 검사로 확인하였
다. Groh 등이 발표한 것과 같이 12-전극 심전도 검사
상 동리듬 외의 리듬을 보이거나 PR 간격이 240 msec
이상이거나 QR 지속시간이 120 msec 이상이거나 2도
방실차단이나 3도 방실차단이 관찰된 경우 부정맥이 있
다고 간주하였다.11 호흡기계 합병증은 인공호흡기를 사
용할 경우 호흡기계 합병증이 있다고 간주하였다. 내분
비계 합병증은 HbA1c 및 혈당 검사, 당뇨약 복용 유
무를 확인하여 당뇨 유무를 확인하였다. 안과적 합병증
은 세극등을 이용한 안과 검사를 통해 백내장 유무를
확인하였다. 각 합병증 별로 가장 최근에 검사한 결과
를 바탕으로 각 합병증 유무를 확인하였다.
3. 분석 방법
DMPK 유전자의 CTG 반복수의 크기와 환자의 임
상적으로 유의한 증상 발생 연령 사이의 상관관계가 있
는지 Pearson 상관계수를 이용하여 확인하였다. 또한
CTG 반복수와 근육 이환으로 인한 기능적 수준 저하
와의 상관관계를 알기 위해, MIRS에 따라 대상군을 5
등급으로 나누고 각 등급에 해당하는 그룹간에 CTG반
복수의 차이 여부를 Kruskal-Wallis 검정을 이용하여
확인하였다. 심혈관계, 호흡기계, 내분비계, 안과적 합
병증에 대하여 각각의 합병증의 유무에 따라 그룹을 나
누어 각 그룹 간에 CTG 반복수의 차이가 있는지
Mann-Whitney U 검정을 이용하여 확인하였다. 환
자의 나이를 10대~30대 및 40대~60대로 나눠 나이에
따라 각각의 합병증 발생 비율을 확인하였다. 통계 검
정을 위해 SPSS software version 18.0 (SPSS
한국인 성인발생 및 후기발생 근긴장디스트로피 제1형 환자의 임상 특성
– 65 –
김현정∙김대현∙박윤길
Inc., Chicago, IL, USA)을 이용하였다. 
결 과
대상군의 임상적으로 유의한 증상 발생 연령은 10세
부터 53세까지로 평균 30.5 ± 10.3세이었다(Table
1). 첫 증상발생 후 진단까지의 기간은 6.1 ± 6.0년으
로, 처음 발생한 이상 증상은 하지의 근 위약(48.2%),
손의 근강직(23.2%), 손의 근위약(16.1%) 순이었으
며, 통증, 특징적인 얼굴형태, 조음장애 등이 그 다음
을 이었다(Fig. 1). CTG반복수가 많을수록 임상적으
로 유의한 증상 발생 연령이 낮았으며, 통계적으로 유
의하게 역관계로써 상관관계가 있었다(P = 0.034).
MIRS을 적용하였을 때 2등급은 13명, 3등급은 19명,
4등급은 20명, 5등급은 13명으로(Table 2), 근육 장애
(muscular impairment)로 인한 증상은 모든 환자에
서 나타났다. 각 등급별로 CTG반복수 차이는 통계적
으로 유의하지 않았으나(P = 0.476), MIRS 2등급 및
3등급 환자의 평균 CTG반복수는 309.1 ± 24.5로
MIRS 4등급 및 5등급 환자의 평균 CTG반복수 341.2
± 23.0보다 적었다.
55명 중 20명(36.4%)에서 부정맥 소견이 보였고,
호흡기 사용이 필요한 만성호흡부전은 49명 중 18명
(36.7%)에서 확인되었다. 52명 중 4명(7.7%)이 당뇨
로 진단되었다. 35명 중 19명(54.3%)이 백내장으로
진단되었다. 호흡기 사용이 필요한 만성호흡부전이 있
는 군과 호흡기 사용이 필요 없는 군 사이의 CTG 반복
수는 통계적으로 유의미한 차이는 보이지 않았으나(P =
0.147), 호흡기 사용이 필요한 만성호흡부전이 있는 환
자의 평균 CTG 반복수는 375.0 ± 27.2로 호흡기 사
용이 필요 없는 환자의 평균 CTG 반복수 324.2 ±
25.8보다 많은 경향성을 보였다(Fig. 2). 당뇨를 진단
받은 군과 당뇨를 진단 받지 않은 군 사이의 CTG 반복
수는 통계적으로 유의미한 차이는 보이지 않았으나(P =
0.552), 당뇨를 진단 받은 환자의 평균 CTG 반복수는
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Table 1. Demographic Characteristics of Subjects
Patients
Sex
Male (number) 37
Female (number) 28
Average age at onset (year) 30.5 ± 10.3
CTG repeats 100~750
Disease duration until diagnosis (year) 6.1 ± 6.0
Onset symptom (n=56)
Lower limb weakness 27
Myotonia 13
Hand weakness 9
Pain 4
Characteristic facial appearance 2
Dysarthria 1
Complications
Arrhythmia 20/55 (36.4%)
Ventilator 18/49 (36.7%)
DM 4/52 (7.7%)
Cataract 19/35 (54.3%)
CTG: cytosine-thymine-guanine
DM: diabetes mellitus
Table 2. Muscular Impairment Rating Scale (MIRS)
Grade Description Patients (n=65) CTG repeats*
1 No muscular impairment 0
2 Minimal signs 13 313.1 ± 49.5
3 Distal weakness 19 306.3 ± 24.8
4 Mild to moderate proximal weakness 20 317.0 ± 28.5
5 Severe (MRC scale≤3/5) proximal weakness 13 378.5 ± 37.7
CTG: cytosine-thymine-guanine
MRC scale: Medical Research Council scale
*mean of CTG repeats 
Fig. 1. The first symptoms of onset include lower limb weak-
ness, myotonia, hand weakness, pain, characteristic facial
appearance and dysarthria.
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375.0 ± 66.1로 당뇨를 진단 받지 않은 환자의 평균
CTG 반복수 335.4 ± 19.6보다 많은 경향성을 보였다
(Fig. 3). 부정맥이 있는 군과 없는 군 사이에 CTG반
복수는 유의미한 차이는 없었다(P = 0.476). 백내장이
있는 군과 없는 군 사이에 CTG반복수는 유의미한 차
이는 없었다(P = 0.417). 부정맥의 경우 10대~30대에
서는 31.8%에서 보였으며, 40대~60대에서는 39.4%
에서 보였다. 호흡기 사용의 경우 10대~30대에서는
27.3%에서 사용하였으며, 40대~60대에서는 44.4%에
서 사용하였다. 10대~30대에서는 당뇨가 없었으나,
40대~60대에서는 13.3%에서 당뇨를 진단받았다. 백
내장의 경우 10대~30대에서는 26.7%에서 보였으며,
40대~60대에서는 75.0%에서 보였다.
고 찰
근긴장디스트로피는 성인에서 제일 흔한 유전성 근육
질환으로 골격근, 심장, 뇌, 수정체 등 여러 장기를 침
범하는 전신, 유전, 퇴행 질환이다.12 임상양상과 유전
적인 기준으로 근긴장디스트로피를 제 1형(DM1)과 제
2형(DM2)으로 분류할 수 있다. 근긴장디스트로피 제
1형은 증상 발생 연령과 정도가 다양하며, 선천성(con-
genital) 형과 소아기발생(childhood onset) 형, 성인
발생 형, 후기발생 형으로 구분하기도 한다.13 선천성
근긴장디스트로피 제 1형은 대부분 CTG 반복이 1,000
이상으로 긴 반복 확대가 특징이며, 저긴장영아를 보이
면서 급식곤란 및 호흡장애로 발육하지 못하여 약 25%
에서는 사망하게 된다. 소아기발생 근긴장디스트로피
제 1형은 CTG 반복이 50~1,000으로 보통 1세에서
10세 사이에 첫 증상이 나타난다. 성인발생 근긴장디스
트로피 제 1형은 CTG 반복이 50~1,000으로 보통 10
세에서 30세 사이에 첫 증상이 나타난다. 후기발생 근
긴장디스트로피 제 1형은 보통 20세에서 70세 사이에
첫 증상이 나타난다. 본 연구에서는 선천성 근긴장디스
트로피 환자 및 소아기발생 근긴장디스트로피 환자는
대상에서 제외하고 성인발생 근긴장디스트로피 제 1형
및 후기발생 근긴장디스트로피 제 1형만을 대상으로 하
였다.
최 등은 한국인 근긴장디스트로피 환자에서 CTG 반
복수가 증가할수록 첫 증상 발생 연령이 낮다고 발표하
였다.8 본 연구에서도 CTG 반복수가 증가할수록 첫 증
상 발생 연령이 낮음을 알 수 있었다.
Groh 등은 심전도 검사상 심각한 이상이 돌연사
(sudden death)의 독립적인 위험 요소라고 발표하였
으며, 심전도 검사에서 심각한 이상이 있는 환자의 경
우 심각한 이상이 없는 환자보다 나이가 더 많고 골격
근 장애가 더 심각하며 심부전이나 좌심실수축기기능이
상, 심방부정빈맥이 있는 경우가 더 많다고 발표하였
다.11 조사 대상자 406명의 환자 중 96명에 해당하는
23.6%의 환자에서 심전도 검사에서 이상을 보였다. 본
연구에서는 36.4%의 환자에서 심전도 검사상 이상 소
견이 보였으며, 10대~30대에서는 31.8%에서 심전도
Fig. 2. The box plot represents the difference between patients
that needed ventilator support regarding CTG repeats. The bot-
tom and top of the box are the first and third quartiles, and the
band inside the box is the second quartile (the median). The
ends of the whiskers represent the minimum and maximum of
all of the data.
CTG: cytosine-thymine-guanine
Fig. 3. The box plot represents the difference between patients
with DM regarding CTG repeats. The bottom and top of the
box are the first and third quartiles, and the band inside the box
is the second quartile (the median). The ends of the whiskers
represent the minimum and maximum of all of the data.
Maximum value, upper quartile, median, lower quartile, mini-
mum value
CTG: cytosine-thymine-guanine
DM: diabetes mellitus
김현정∙김대현∙박윤길
– 68 –
검사상 이상 소견이 보였고, 40대~60대에서는 39.4%
에서 심전도 검사상 이상 소견이 보여 나이가 증가함에
따라 부정맥이 증가하는 경향성이 있었다. 따라서 정기
적으로 심전도 검사를 시행하여 돌연사를 예방하는 것
이 도움이 될 것이다.
Monteiro 등의 연구에 의하면 근긴장디스트로피 환
자에서 CTG 반복수가 증가할수록 인공호흡기를 사용
하는 경향을 보였다.14 본 연구에서는 통계적으로 유의
미한 차이는 없었으나 호흡기 사용이 필요한 만성호흡
부전이 있는 환자의 평균 CTG 반복수는 375.0 ±
27.2로 호흡기 사용이 필요 없는 환자의 평균 CTG 반
복수 324.2 ± 25.8보다 많았다. 호흡기 사용이 필요
한 만성호흡부전이 있는 환자의 첫 증상발생 시점부터
본 연구를 시행한 때까지의 평균 이환 기간은 11.6년으
로, 호흡기 사용이 필요 없는 환자의 평균 이환 기간
10.3년보다 길었다. 호흡기를 사용하는 환자 중 한 명
은 CTG 반복수가 200으로 적은 편이었으나 첫 증상발
생 후 9년의 시간이 지난 상태였다. 호흡기를 사용하지
않는 환자 중 한 명은 CTG 반복수가 750으로 많은 편
이었으나 첫 증상발생 후 5년의 시간이 지난 상태였다.
조사 당시 호흡기를 사용하는 환자의 평균 연령은 42.9
세였고 호흡기를 사용하지 않는 환자의 평균 연령은
38.7세로 호흡기를 사용하는 환자들의 연령이 많았다.
10대~30대에서는 27.3%에서 호흡기를 사용하였으며,
40대~60대에서는 44.4%에서 호흡기를 사용하여 나이
가 증가함에 따라 호흡기를 사용하는 환자의 비율이 증
가하는 경향성이 있었다. 따라서 CTG 반복수 뿐만 아
니라 첫 증상발생 후 경과한 시간 및 나이도 호흡기 사
용 여부에 영향을 준다고 생각할 수 있다. Groh 등의
연구에 따르면 406명의 근긴장디스트로피 제 1형 환자
중 32명이 진행성신경근호흡부전에 의해 사망하였다.11
따라서 정기적으로 호흡기능평가를 시행하여 적절한 시
기에 호흡기를 사용하는 것이 근긴장디스트로피 제 1형
환자의 생존률을 높이는데 도움을 줄 것이다.
당뇨는 근긴장디스트로피 환자에서 전형적인 것은 아
니지만 근긴장디스트로피가 없는 일반인에 비해 근긴장
디스트로피가 있는 환자에서 발생 빈도가 더 높다.15 본
연구에서는 통계적으로 유의미한 차이는 없었으나 당뇨
를 진단 받은 환자의 평균 CTG 반복수는 375.0 ±
66.1로 당뇨를 진단 받지 않은 환자의 평균 CTG 반복
수 335.4 ± 19.6보다 많았다. 조사 대상자 52명 중 4
명(7.7%)이 당뇨로 진단되었으며, 조사 당시 4명의 평
균 연령은 52.3세였고 당뇨가 없던 48명의 평균 연령은
40.0세로 당뇨가 있는 환자들의 연령이 많았다. 10대
~30대에서는 당뇨가 없었으나, 40대~60대에서는
13.3%에서 당뇨가 있었다. 따라서 CTG 반복수 뿐만
아니라 나이도 당뇨 발생에 영향을 준다고 생각할 수
있으므로 특히 나이가 들수록 정기적으로 혈당 검사를
시행하여 당뇨를 조기에 발견하여 고혈당에 의한 합병
증을 줄이는 것이 도움을 줄 것이다.
일부 근긴장디스트로피 환자에서는 근육관련 증상이
나타나기 전에 백내장을 보이기도 한다.16 드물지만 근
골격계 증상을 잘 파악하지 못하는 분야 의사가 부정
맥, 당뇨, 백내장 등의 진단을 내릴 때 근긴장디스트로
피 진단을 놓칠 수 있다. 본 연구에서는 근긴장디스트
로피 제 1형의 다계통 기관의 장애 중 객관적 검사로 확
인 가능한 합병증을 조사하였으며, 이를 통해 근육질환
자체의 치료는 불가능하더라도 합병증을 최대한 빨리 찾
아내 치료를 하는 것이 도움이 됨을 알 수 있었다.
본 연구의 제한점은 대상자수가 적고 한 병원만 방문
한 환자를 대상으로 시행한 연구로 국내 근긴장디스트
로피 전체 환자로 일반화 하기에 어려운 점이다. 앞으
로 더 많은 환자를 대상으로 다른 합병증도 포함한 연
구와 병원을 방문하지 않은 환자를 포함한 연구가 필요
하다.
결 론
한국인 성인발생 및 후기발생 근긴장디스트로피 제 1
형 환자에서 CTG 반복수가 증가할수록 첫 증상 발생
연령이 낮음을 알 수 있었다. 근긴장디스트로피 제 1형
환자의 발생 증상, 기능저하수준 및 동반된 합병증 양
상의 분석을 통해 정기적 심전도 검사를 시행하여 돌연
사를 예방하는데 도움을 주고, 호흡기능평가를 통해 적
절한 시기에 호흡기를 사용함으로써 평균 수명을 늘리
며, 정기적으로 혈당 검사를 시행하여 당뇨를 조기에
발견하여 고혈당에 의한 합병증을 줄이고, 정기적으로
안과 검사를 시행함으로써 합병증을 최대한 빨리 찾아
내 치료를 하는 것이 필요함을 알 수 있었다.
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